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Behandlungs- und Forschungszentrum
fur seltene entzindlich vermittelte Erkrankungen
des Kindes- und Jugendalters

Klinik fir Kinder und Jugendmedizin (Univ.-Prof. Dr. N. Wagner)

- Erregerbedingte entzindliche ZNS Erkrankungen: z.B. SSPE, HSV-Enzephalitis,
TORCH-Infektionen (Pseudo-TORCH-Syndrom)
Ansprechpartner: Herr Univ.-Prof. Dr. M. Hausler (s.o0.)

- Padiatrisch rheumatische Erkrankungen: Juvenile idiopathische Arthritis, Autoin-
flammationssyndrome, juveniler systemischer Lupus Erythematodes
Ansprechpartner: Herr Prof. Dr. N. Wagner (Tel. 0241 80 88700, nwagner@ukaachen.de)

- Seltene chronisch entzindliche Darmkrankheiten: z.B. frihmanifeste Formen, Im-

mundefekte, Morbus Behcet
Ansprechpartner: Herr apl. Prof. Dr. T. Wenzl (Tel. 0241 80 89527, twenzl@ukaachen.de)

- Zystische Fibrose
Ansprechpartner: Herr PD Dr. K. Tenbrock (Tel. 0241 80 88778, ktenbrock@ukaachen.de)
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1. KURZFASSUNG

Hintergrund

Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen Aachen ZSEA wird von verschiedenen Forschungs-
einrichtungen und Kliniken getragen, die sich mit der Erforschung und Behandlung seltener
Erkrankungen beschaftigen. Das hier vorgestellte Zentrum fiir seltene entzindlich vermittelte
Erkrankungen des Kindes- und Jugendalters gliedert sich in das Gesamtkonstrukt des ZSEA
ein.

Indikationen

Das Zentrum konzentriert sich auf Kinder und Jugendliche mit seltenen entziindlichen Er-
krankungen. Dazu gehéren erreger-bedingte entziindliche ZNS-Erkrankungen wie die SSPE,
oder die HSV-Enzephalitis, padiatrisch-rheumatologische Erkrankungen wie die Juvenile
idiopathische Arthritis, Autoinflammationssyndrome und der juvenile systemische Lupus
Erythematodes, seltene chronisch entziindliche Darmkrankheiten, wie die frihmanifeste
Formen des M.Crohn, Immundefekte, der Morbus Behcet sowie die zystische Fibrose.
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Interdisziplindrer Ansatz und Ziele

Die Diagnostik und Behandlung dieser Erkrankungen erfolgt in einem interdisziplindren An-
satz, wobei neben der Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin auch mit weiteren Kliniken und
Instituten des Uniklinikums Aachen kooperiert wird. Die sind beispielsweise das Institut fur
Humangenetik, das Institut fir Pathologie, das Institut fir Neuropathologie, das Labordiag-
nostische Zentrum, die Klinik fur Orthopéadie die Klinik fir Diagnostische und Interventionelle
Radiologie, fiir Diagnostische und Interventionelle Neuroradiologie und die Klinik ftir Nukle-
armedizin.

Wesentliches Element der Betreuung sind gemeinsame Konferenzen, Fortbildungsveranstal-
tungen und Sprechstunden sowie die systematische Erfassung der klinischen Daten in Re-
gistern.

Aufgaben des Zentrums fur Seltene Padiatrische Entziindliche Erkrankungen sind die Stel-
lung einer exakten Diagnose, die Entwicklung eines Therapiekonzeptes sowie die Optimie-
rung der weiteren arztlichen und nicht-arztlichen Betreuung. Die wichtigsten Ziele sind die
Verbesserung der Lebensqualitat mit moglichst normalem Wachstum und normaler Entwick-
lung, die Verzdgerung bzw. die Vermeidung des Krankheitsfortschritts sowie die Behandlung
von Komplikationen. Fir einige padiatrisch entziindliche Erkrankungen (rheumatische Er-
krankungen, Zystische Fibrose, Friihmanifestationen chronisch entzindlicher Darmerkran-
kungen) gibt es inzwischen leitlinien-basierte Behandlungskonzepte. Fir andere ist noch
keine ursachliche Therapie mdglich. Dennoch kdnnen die verschiedenen Symptome symp-
tomatisch pharmakologisch, aber auch mit nicht-pharmakologischen Ansatzen mittels Physi-
otherapie, Ergotherapie, Logopadie sowie mit anderen Behandlungsformen gelindert wer-
den.

Verknipfung von Krankenversorgung und Forschung

Die zu den verschiedenen Krankheitsbildern erhobenen Patientendaten werden kontinuier-
lich und systematisch aufgearbeitet, um Informationen Uber die klinischen Verlaufe zu ge-
winnen. Die Teilnahme an Beobachtungsstudien, klinischen und wissenschaftlichen Studien
wird angeboten.

Verankerung in der Lehre

Erkenntnisse aus der Krankenversorgung und der Forschung werden direkt in die verschie-
denen Lehrformate des Modellstudiengangs Medizin an der RWTH Aachen Ubertragen.
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2. ZUSAMMENARBEIT MIT PATIENTENORGANISATIONEN

Das Zentrum sucht den engen Kontakt mit Vereinigungen der Patientenselbsthilfe. Zu der
CF-Selbsthilfegruppe in Aachen (Muko.e.V.) besteht bereits ein langjahriger und intensiver
Kontakt.

3. KLINIK FUR KINDER- UND JUGENDMEDIZIN — ZENTRUM FUR SELTENE
ENTZUNDLICHE PADIATRISCHE ERKRANKUNGEN

(Direktor: Univ.-Prof. Dr. N. Wagner; Ansprechpartner: Univ.-Prof Dr. Hausler, Prof. Dr.
Wenzl, PD Dr. Tenbrock)

Als Klinik der Maximalversorgung bietet die Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin alle not-
wendigen diagnostischen und therapeutischen Verfahren der Kinder- und Jugendmedizin fir
ambulante und stationare Patienten mit selten entziindlichen Erkrankungen an.

Neben der klinisch-padiatrischen Basisuntersuchung stehen zur weiteren Diagnostik nichtin-
vasive Methoden wie Lungenfunktionsmessungen und EEG sowie weitere elektrophysiologi-
sche Untersuchungen neben strukturell und funktionell bildgebenden Verfahren zur Verfu-
gung (Sonographie, Rontgen, CT, MRT). Zur invasiven Diagnostik stehen Endoskopien
(Gastroskopie, Koloskopie, Bronchoskopie, pH-Impedanzmessung), Nervenwasseruntersu-
chung mit Entzindungsmarkern sowie Gelenkpunktionen bei rheumatischen Erkrankungen
zur Verfugung. Zur erweiterten Diagnostik und fur akut erkrankte Patienten besteht die Mog-
lichkeit der stationdren Aufnahme in der Klinik fiir Kinder-und Jugendmedizin. Falls erforder-
lich ist auch eine intensivmedizinische Versorgung méglich. Befundbesprechungen und Ver-
laufskontrollen finden in den entsprechenden Spezialambulanzen statt.

Wir nehmen mit dem Zentrum fiir Seltene Entziindliche Erkrankungen im Kindesalter aktiv an
verschiedenen internationalen und nationalen Registern und Netzwerken teil (u.a. Biologika-
register im Kindesalter (BIKER), Kinderrheuma-Kerndokumentation, CEData, Mukoviszidose
Qualitatsdokumentation) Wir sind ebenso an verschiedenen klinischen Studien beteiligt (u.a.
bei Patienten mit chronisch entziindlichen Darmerkrankungen, JIA und CF, Phase Il und lll;
Patienten mit nicht eitrigen Infektionen des Nervensystems).

RegelmaRig finden interdisziplindre Patientenbesprechungen in der Klinik fir Kinder- und
Jugendmedizin sowie radiologische, neuroradiologische, pathologische und neuropathologi-
sche Konferenzen statt. Darliiber hinaus finden auf nationaler und europaischer Ebene re-
gelmafige Treffen zum klinischen Austausch und Besprechung laufender Beobachtungsstu-
dien statt. Klinische Zertifizierungen wie zum Beispiel die Zertifizierung zum Mukoviszidose-
Zentrum erfolgen alle 2 Jahre.
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Wissenschatftlich ist die Klinik fir Kinder-und Jugendmedizin sowohl auf nationaler als auch
auf internationaler Ebene eng eingebunden.

Schwerpunkte sind u.a. Mitarbeit in der Leitlinienkommission der Gesellschaft fir Kinder-und
Jugendrheumatologie (Prof. Wagner und PD Dr. Tenbrock) der Deutschen und Europdi-
schen Gesellschaft fur Padiatrische Gastroenterologie (Prof. Wenzl) und der Gesellschaft fir
Neuropadiatrie (Prof. Hausler).

Wichtigste Publikationen zu Seltenen entzindlich Padiatrischen Erkrankungen der letzten 5
Jahre:

1.
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PCR testing for diagnosis of central nervous system disorders: a retrospective 11-year experi-
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rological disease associated with Epstein-Barr virus activity. Eur J Clin Microbiol Infect Dis. 2011
Dec;30(12):1561-9.
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4.

KRANKENVERSORGUNG

Prozessbheschreibung

Anmeldung

Die Terminvereinbarung erfolgt tber die Kinderpoliklinik in der Zeit von 08:00-16:00 montags
bis donnerstags unter der Telefonnummer +49 241 80 88785. Die Einteilung in die jeweiligen
Ambulanzen erfolgt je nach Symptomatik der Patienten.

Die Ambulanztermine finden in der Poliklinik der Klinik fur Kinder-und Jugendmedizin
(5. Etage, Leitstelle B4) der Uniklinik RWTH Aachen, Pauwelsstr. 30 in 52074 Aachen statt.

Fur eine Anmeldung werden ein Uberweisungsschein und eine Krankenkassenkarte beno-
tigt. Wir weisen darauf hin, alle wichtigen Vorbefunde, Berichte und Unterlagen sowie Bilder
auf CD/DVD mitzubringen bzw. vorher zur Verfugung zu stellen.
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Diagnose unbekannt — Erstvorstellung

Patienten mit V.a. seltene entziindliche Erkrankungen werden je nach Symptomatik in
die einzelnen Sprechstunden eingeteilt (Neuropéadiatrie, Padiatrisch-
Gastroenterologische Sprechstunde, Padiatrisch-Rheumatologische Sprechstunde, CF-
Ambulanz) Die Patienten werden durch den Hausarzt oder niedergelassenen Kollegen
an das Zentrum Uberwiesen. Hier erfolgt die Basisuntersuchung (z.B. klinisch-
padiatrische Untersuchung, Blutuntersuchung) sowie entsprechende Spezialuntersu-
chungen (z.B. Sonographie, Endoskopie, neuropsychologische Testung, Lungenfunkti-
onstestungen, Nervenwasseruntersuchung, Kernspintomographie), die entweder bereits
eine sichere Diagnosestellung erlauben oder aber die Notwendigkeit ergeben, weitere
Fachgebiete zu Rate zu ziehen. Besteht der Verdacht auf einen genetischen Hinter-
grund der Erkrankung wird dem Betroffenen und der Familie ermdglicht, eine genetische
Beratung in Anspruch zu nehmen um ggf. eine molekulargenetische Klarung der Diag-
nose zu ermdglichen. Die Befunde der Patienten werden in regelmafigen Konferenzen
der beteiligten Kliniken und Institute besprochen.

Diagnose bekannt — Zweite Meinung

Nicht selten mochten Patienten Uberprifen lassen, ob die auswarts gestellte Diagnose
richtig ist, bzw. erweitert werden muss. Hier werden die Befunde gesichtet und nach Be-
darf Zusatzuntersuchungen selbst durchgefihrt oder beauftragt. Die Befunde werden mit
den Partnern im Zentrum diskutiert und es wird die auswarts gestellte Diagnose entwe-
der bestétigt oder revidiert. Es erfolgt dann eine ausfiihrliche Beratung des Betroffenen.
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Diagnose bekannt — Verlaufskontrolle

In diesen Fallen werden die verschiedenen Befunde in ihrem Verlauf dokumentiert und
es erfolgt eine Einschatzung, ob neben den bisherigen Befunden zusatzliche Mal3nah-
men erforderlich sind. Nach Bedarf werden weitergehende Untersuchungen selbst
durchgefuhrt oder in Auftrag gegeben. Die Befunde werden in dem Patientenregister re-
gelmafig aktualisiert.

Interne Prozesse

Fallkonferenzen

RegelmaRig finden interdisziplindre Patientenbesprechungen statt. Jeder Fall, der neu auf-
genommen wird, wird im Team besprochen. Dartiber hinaus werden diejenigen Falle be-
sprochen, bei denen sich im Verlauf neue Fragen ergeben haben.

Patientenregister

Alle Patienten mit einer CF werden in das nationale CF-Register aufgenommen, alle Patien-
ten mit kindlichem Rheuma in die Kerndokumentation der Gesllschaft fur Kinder- und Ju-
gendrheumatologie, alle Kinder mit chronisch entziindlichen Darmerkrankungen in das CE-
Data-Register. Fur Patienten mit SSPE ist ein internationales Register in Vorbereitung. Alle
Stammdaten und klinischen Informationen werden pseudonymisiert in einem geschutzten
Bereich erfaflt.

5. ENGE ZUSAMMENARBEIT MIT PATIENTENSELBSTHILFEGRUPPEN

Das Zentrum sucht den engen Kontakt mit Vereinigungen der Patientenselbsthilfe. Zu der
CF-Selbsthilfegruppe in Aachen (Muko-E.v.) besteht bereits ein langjahriger und intensiver
Kontakt. Zum Forderkreis schwerkranker Kinder besteht ebenso ein langjahriger und intensi-
ver Kontakt.

6. INTERDISZIPLINARER ANSATZ - BETEILIGTE KLINIKEN UND INSTITUTE

Das Institut fir Humangenetik (Direktor: Univ.-Prof. Dr. K. Zerres) ist essentiell eingebun-
den in das Zentrum fir Seltene entziindlich-padiatrische Erkrankungen. Insbesondere im
Rahmen der humangenetischen Beratung u.a. bei familidren Fiebersyndromen besteht hier
ein sehr enger Austausch. Neben der padiatrischen Betreuung besteht als interdisziplinares
ambulantes und stationéres Konzept zur Krankheitsbewaltigung auch eine Kooperation mit
der Klinik fur Psychiatrie, Psychotherapie und Psychosomatik im Kindes- und Ju-
gendalter (Univ.-Prof. Dr. Herpertz-Dahlmann).
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Ein wesentlicher Bestandteil bei der Diagnostik und Differentialdiagnostik entztiindlicher ZNS-
Erkrankungen ist die zerebrale und spinale Bildgebung mittels der Magnet-Resonanz-
Tomographie, die durch die Klinik fur Diagnostische und Interventionelle Neuroradiolo-
gie (Univ.-Prof. Dr. M. Wiesmann) geleistet wird. Es besteht hier ein enger Austausch zwi-
schen den Kliniken. Es finden wéchentlich neuroradiologisch-padiatrische Konferenzen zur
Besprechung und Diskussion der neuroradiologischen Bildgebung statt.

Hinsichtlich weiterer Bildgebung besteht eine enge klinische und wissenschaftliche Zusam-
menarbeit mit der Klinik fur Radiologie (Univ.-Prof. Dr. Kuhl), insbesondere im Bereich der
Diagnostik und Differentialdiagnostik von chronisch entziindlichen Darmerkrankungen, der
JIA und der CF. Das Leistungsspektrum der Bildgebung umfasst Sonographie, konventionel-
le Radiologie, NMR, und CT.

Des Weiteren besteht eine enge klinische und wissenschaftliche Kooperation mit dem Insti-
tut fur Neuropathologie (Direktor: Univ.-Prof. Dr. J. Weis). Das Institut fur Neuropathologie
der Uniklinik RWTH Aachen diagnostiziert und erforscht Krankheiten des Nervensystems
und der Skelettmuskulatur und untersucht unter anderem Nerven-, Muskel- und Hautbiop-
sien sowie Liquor cerebrospinalis (Nervenwasser). Dabei werden histologische, immunhisto-
chemische, elektronenmikroskopische, biochemische, zellbiologische und molekulargeneti-
sche Methoden angewendet.

Des Weiteren besteht eine enge klinische und wissenschaftliche Kooperation mit dem Insti-
tut fur Pathologie (Direktor: Univ.-Prof. Dr. Kntichel-Klein). Das Institut fir Pathologie der
Uniklinik RWTH Aachen diagnostiziert und erforscht Krankheiten des Gastrointestinaltraktes
und untersucht u.a. Darm-Biopsien. Dabei werden histologische, immunhistochemische,
elektronenmikroskopische, biochemische, zellbiologische und molekulargenetische Metho-
den angewendet.
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